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L a biopsie musculaire est un acte invasif 
qui doit etre I'aboutissement d'une 
strategie diagnostique integrant I'in- 
terrogatoire, I'examen clinique, la biologie, 
I'imagerie et I'electromyographie. Des ren- 
seignements cliniques detailles sont done 
indispensables pour son interpretation 
ainsi que pour la decision de realiser ou non 
des investigations complementaires sur la 
biopsie. Doivent etre precises sur le bon de 
demande d'examen: les antecedents per- 
sonnels et familiaux du patient, I'histoire de 
la maladie, avec l r age de debut des symp- 
tomes, les donnees de I'examen clinique (en 
particulier I'existence ou non d'un deficit 
musculaire, et si oui sa selectivity, I'exis- 
tence de signes generaux et/ou cutanes, les 
prises medicamenteuses eventuelles, les 
donnees de I'electromyogramme, le taux de 
creatine-kinases et la presence d'un syn- 
drome inflammatoire biologique le cas 
echeant. Si le patient a eu une imagerie 
musculaire, celle-ci doit etre presentee au 
preleveur, qui peut ainsi I'utiliser pour choi- 
sir le muscle a prelever. Les allergies du 
patient aux anesthetiques locaux ou aux 
disinfectants sont egalement mentionnees. 

Les biopsies sont en general pratiquees 
sur le deltoide et le quadriceps; la localisa- 
tion est importante a determiner car le mus- 
cle a prelever ne doit etre ni trop, ni trop peu 
atteint. II est souhaitable que le medecin 
ayant prescrit la biopsie en precise la locali- 
sation; en I'absence dedication, le choix du 
muscle est fonction de I'examen clinique, du 
resultat de I'electromyogramme et de I'ima- 
gerie (tomodensitometrie musculaire ou 
imagerie par resonance magnetique), qui 
est souvent d'une aide precieuse, en parti- 
culier en cas de dystrophie musculaire. II 
faut preciser que certains muscles comme 
le mollet posent des difficultes de preleve- 
ment ou d'interpretation; une biopsie dans 
cette localisation doit etre motivee. II faut, 
enfin, eviter de prelever un territoire muscu- 


laire qui a fait I'objet d'une etude electro- 
myographique recente, car celle-ci peut 
engendrer des micro-inf iltrats inflamma- 
toires genants pour Interpretation. 

Si le patient est sous traitement anticoa- 
gulant ou antiagregant, celui-ci doit etre 
adapte pour le geste chirurgical ; le medecin 
prescripteur s'assure que les parametres de 
coagulation du patient sont compatibles 
avec I'acte biopsique. 

II est preferable que la biopsie soit reali- 
see a proximite d'un laboratoire d'anatomie 
pathologique specialise, car elle doit etre 
adressee a I'etat frais au pathologiste. Le 
delai et le mode de congelation condition- 
nent la qualite de I'analyse histologique, a 
tel point qu'une biopsie mal congelee peut 
se reveler ininterpretable. La demande de 
recherche de susceptibility a I'hyperther- 
mie maligne doit etre formulee des la pres- 
cription de la biopsie, car cet examen doit 
etre realise sur le fragment de muscle frais 
immediatement apres la biopsie (qui doit 
etre faite a distance de I'episode d'hyper- 
thermie maligne). 

L'interet diagnostique de la biopsie mus- 
culaire est fonction du contexte clinique. 

Chez le nouveau-ne, il s'agit generale- 
ment d'un tableau d'hypotonie avec ou sans 
arthrogrypose, parfois accompagne d'une 
atteinte respiratoire. II faut, dans un premier 
temps, eliminer un tableau central et cer- 
taines maladies a revelation neonatale possi- 
ble dont le diagnostic repose sur la genetique 
et pour lesquelles la biopsie musculaire est 
peu informative, comme la dystrophie myo- 
tonique de Steinert, le syndrome de Prader- 
Willi ou I'amyotrophie spinale infantile. Une 
myasthenie maternelle doit egalement etre 
recherchee. Dans les autres situations, la 
biopsie musculaire est un examen cle qui 
peut permettre le diagnostic de dystrophies 
musculaires congenitales, de myopathies 
congenitales (myopathie a batonnets, myo- 
pathie centronucleaire) et de myopathies 


metaboliques (glycogenoses, cytopathies 
mitochondriales). L'histo-enzymologie 
conventionnelle peut etre completee d'une 
etude immunohistochimique, ultrastructu- 
rale, biochimique ou genetique. Les lesions 
de cytopathies mitochondriales mettent du 
temps a se constituer, et chez le nourrisson il 
faut done parfois aller jusqu'a I'analyse gene- 
tique pour aboutir au diagnostic. 

Chez Tenfant, plusieurs tableaux cli- 
niques peuvent conduire a la realisation 
d'une biopsie musculaire: un retard des 
acquisitions motrices, un deficit musculaire, 
une intolerance a I'exercice ou une augmen- 
tation isolee des creatine-kinases. La biop- 
sie musculaire peut montrer une myopathie 
congenitale, une dystrophie musculaire des 
ceintures , 1 une myopathie metabolique ou, 
en cas de deficit recent dans un contexte 
inflammatoire, une dermatomyosite de I'en- 
fant. Devant un tableau evocateur de mala- 
die de Duchenne, une analyse genetique de 
premiere intention est pratiquee avant la 
biopsie par certaines equipes. 

Chez Tadulte, plusieurs contextes cli- 
niques doivent amener a la realisation d'une 
biopsie musculaire: un deficit musculaire 
avec ou sans atteinte respiratoire et car- 
diaque, une intolerance a I'exercice, une car- 
diomyopathie dilatee inexpliquee, une aug- 
mentation isolee des creatine-kinases, a 
condition que celle-ci ait ete verifiee sur plu- 
sieurs prelevements et apres elimination 
d'une origine medicamenteuse . 2 En cas 
d'augmentation isolee des creatine-kinases 
sous hypolipemiant, une biopsie n'est indi- 
quee que si cette augmentation persiste plu- 
sieurs semaines apres I'arret du traitement. 
Les diagnostics le plus frequemment obser- 
ves sont les myopathies inflammatoires , 3 les 
dystrophies musculaires et myopathies 
congenitales de revelation tardive, les glyco- 
genoses (maladie de McArdle et forme 
adulte du deficit en maltase acide surtout). 
Les myopathies myof ibrillaires 4 sont une 
entite de decouverte recente qui pourrait 
representer une cause frequente de myo- 
pathie a revelation tardive. Pour memoire, le 
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IIUZl Biopsie musculaire. 

L'acte biopsique (A-C). Apres une anesthesie locale (A), la peau, puis I'aponevrose sont incisees. Deux a trois morceaux de 
muscle de 1 a 2cm de longueur sont preleves (B et C). 

Prise en charge technique initiale de la biopsie (D-F). D)Les fragments de muscle sont en partie congeles sur un bouchon 
de liege en respectant I'orientation des fibres (1), un petit fragment est fixe dans de la glutaraldehyde pour etude 
ultrastructurale (3), le reste est fixe dans du formol ou un autre fixateur (ici MF [Molecular Fixative]) (2). E) Congelation d'un 
fragment musculaire sur bouchon dans de I'isopentane refroidi par I'azote liguide. F) Coupe histologigue d'un muscle normal. 
Les fibres musculaires sont de calibre regulier. Les fascicules de fibres musculaires sont separes par de fines bandes de tissu 
conjonctif appele perimysium (fleche) [coloration hematoxyline-eosine x 250]. 


diagnostic definitif de myopathie oculo-pha- 
ryngee et de dystrophie myotonigue de Stei- 
nert repose sur I'analyse genetigue. En cas 
de myalgies isolees sans deficit ni augmen- 
tation des creatine-kinases, la rentabilite 
diagnostigue de la biopsie musculaire est 
tres faible 5 et, dans ce contexte, cet examen 
doit etre discute au cas par cas. 
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